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La distonía de inicio temprano es uno de los 
trastornos del movimiento más comunes en la 
infancia, con una prevalencia de 2 a 50 casos 
por millón [1]. Sin embargo, el reconocimiento 
de la distonía probablemente esté infraestima-
do debido a la marcada heterogeneidad fenotí-
pica y las múltiples etiologías. Las distonías pue-
den ser adquiridas o hereditarias, la mayoría 
con un patrón autosómico dominante. Se han 
identificado alrededor de 30 loci (DYT1 a DYT27), 
algunos de ellos recientemente [2]. La investi-
gación etiológica debería guiarse por los hallaz-
gos clínicos [1].
Niña de 8 años, evaluada por primera vez a los 
4 años y con historial de posible distonía desde 
los 2 años. Los padres eran consanguíneos, de 
ascendencia brasileña. Referían tener un primo 
con distonía. El parto transcurrió sin incidentes, 
los hitos del desarrollo motor fueron normales, 
pero mostraba un retraso en la adquisición del 
habla. En la primera evaluación, con 4 años de 
edad, presentaba involuntaria extensión de la 
muñeca y flexión de los dedos de la mano dere-
cha después de movimientos repetidos. Los sín-
tomas progresaron lentamente y, dos años más 
tarde, tuvo distonía en la pierna; describía do-
lor en las extremidades inferiores y el examen 
neurológico reveló aducción involuntaria de la 
pierna derecha al caminar y extensión del dedo 
gordo derecho y flexión de los otros dedos. Po-
co después, desarrolló distonía oromandibular, 
lingual y laríngea, y se observó distonía axial, 
con cierta anterocollis primero y, más tarde, la-
terocollis derecha y escoliosis. Los reflejos ten-
dinosos profundos eran rápidos y durante el se-
guimiento desarrolló una leve rigidez generali-
zada. Dado que se le diagnosticó distonía gene-
ralizada de inicio temprano, la evaluación inicial 
incluyó estudios metabólicos e inmunológicos 
básicos, una electromiografía y una resonancia 
magnética cerebral a los 4 años, todo con re-
sultado normal. La evaluación posterior incluyó 
análisis genético para la exclusión de las disto-
nías de inicio temprano más frecuentes, DYT1 y 
DYT6 (mutaciones en TOR1 y THAP1, respectiva-
mente). Tras ese estudio, a los 6 años se realizó 
una segunda resonancia magnética cerebral con 
espectroscopia y una punción lumbar para eva-
luar trastornos de los neurotransmisores y reali-
zar un estudio metabólico, sin hallazgos anor-
males. Debido al parkinsonismo, se la evaluó por 
DYT12 (mutación en ATP1A3), que también fue 
negativo. Tras esa evaluación, se remitió a la 
paciente a consulta genética, donde se diag-
nosticó DYT16 mediante el hallazgo de una va-
riante patogénica homocigótica c.665C>T en el 
exón 7 del gen PRKRA. Actualmente sigue tera-
pia del habla y fisioterapia. En la escuela, cuen-
ta con un programa adaptado y un ordenador 
para escribir. Se produjo una ligera mejoría del 
parkinsonismo con la administración de levo-
dopa-carbidopa.
Se comunica un caso genéticamente confirma-
do de DYT16, con inicio temprano de distonía 
generalizada. DYT16, a diferencia de la mayoría 
de distonías, tiene un patrón autosómico rece-
sivo. Se describió por primera vez en 2008 [3] y 
hasta la fecha se han publicado 15 casos de sie-
te familias. Cuatro de las siete familias son bra-
sileñas, una de ellas de ascendencia portugue-
sa; una familia es estadounidense y dos son eu-
ropeas [3-7]. En 13 casos, la mutación fue la mis-
ma que ahora [3,5-7]. En nuestro caso, la disto-
nía comenzó en las extremidades y progresó a 
axial y craneal con distonía oromandibular y la-
ríngea. El parkinsonismo se notó más tarde. La 
presentación era consistente con el fenotipo 
DYT16 previamente descrito, a pesar de que los 
signos de parkinsonismo y piramidales no esta-
ban presentes en todos los casos [1-7]. En nues-
tro caso, la edad de presentación fue más tem-
prana que la mayoría, al igual que dos pacien-
tes brasileños [3]. Este caso también pone én-
fasis en la investigación etiológica secuencial, 
comenzando con las causas tratables y más fre-
cuentes de distonía. DYT1 y DYT6 constituyen 
las principales distonías hereditarias con inicio 
en la infancia y son fenotípicamente similares a 
DYT16 con distonía aislada. DYT1 a menudo co-
mienza en una extremidad, pero generalmente 
no afecta los músculos de la laringe y el cráneo. 
DYT6, como DYT16, involucra músculos laríngeos, 
pero con menos gravedad [1]. DYT16 con par-
kinsonismo se asemeja a DYT5, DYT11 o DYT12, 
pero la falta de respuesta a la levodopa, la au-
sencia de mioclonía y el inicio no súbito, respec-
tivamente, ayuda a diferenciar DYT16 de estos 
tipos de distonía [3].
DYT16 debe considerarse en todos los niños 
con distonía generalizada de inicio temprano, 
especialmente en aquellos pacientes con afec-
tación laríngea, axial y del tronco, con o sin par-
kinsonismo [1,5]. El diagnóstico definitivo sólo 
puede alcanzarse con el uso de herramientas mo-
leculares [1].
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